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폐암은 개발도상국으로부터 선진국에 이르기까지 전 세계
적으로 암 관련 사망의 주요 원인으로, 국내 폐암 발생률은 
1997년부터 지속적으로 증가하는 추세를 보이고 있다[1]. 
국내 통계에 의하면 2017년에는 10만 명당 52.7명의 발생
률, 사망률은 10만 명당 34.8명으로 고형암 중에서 가장 높
은 암 사망의 원인이다[1-3]. 이러한 대표적 다빈도 고위험
질환인 폐암에 대하여 국가폐암검진사업이 시범사업을 거
쳐 2019년도부터 확대 시행되면서 폐 종괴의 발견과 함께 
이의 정확한 진단에 대한 관심과 요구가 폭발적으로 늘어
나고 있다[4]. 폐암이 진단되기까지는 영상을 이용한 폐 종
괴의 발견, 발견된 종괴로부터 세포 또는 조직을 얻는 과
정, 얻어진 검체로부터 암세포의 형태학적 확인과 바이오
마커(biomarker)의 발견을 통한 치료 표적물을 선정하기까
지 일련의 과정으로 구성되어 있다(Figure 1). 이번 고찰에
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Lung cancer is the leading cause of cancer-related deaths in developing to advanced countries worldwide. The 
incidence rate of lung cancer in Korea has been increasing steadily since 1997. Statistics show that in 2017 alone, the 
incidence and mortality rates for lung cancer were 52.7 and 34.8 per 100,000 people, respectively, accounting for 
the highest cause of cancer death in Korea. The process of accurately diagnosing lung cancer consists of several steps, 
starting with the discovery of pulmonary nodule(s) via a cancer screening test or various other methods followed by 
the collection of cells or tissues and the identification of target molecules. Thereafter, staging and the development of 
a therapeutic plan lead to improved clinical outcomes. After the completion of a pilot study, a nationwide lung cancer 
screening program was introduced in Korea; since 2019, this program has targeted population at high risk for lung 
cancer: men and women aged 54 to 74 years who had a smoking history of 30 pack-years or more. The frequency 
of detection of pulmonary nodules is increasing in proportion to the public interest in health and economic growth. 
In this review, we present diagnostic techniques and biomarkers that are widely used in the medical field in the hope 
that such information would benefit clinical practice.
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서는 폐암을 진단하는 과정을 현재 의료현장에서 사용되고 
있는 술기와 바이오마커 위주로 정리 기술하고자 하였다.  
폐암의 선별검사
1. 영상을 이용한 선별검사
인류의 수명 연장, 흡연의 증가와 진단방법의 발전 등으
로 인해 폐암의 발견이 점차 늘어나게 되고 따라서 폐암에 
대한 선별검사들도 점차 많아지게 되었다. 1970년대 이후
부터 시행되었던 객담 세포진 검사와 흉부 X선 촬영을 이
용한 폐암의 선별검사는 낮은 민감도 등으로 인하여 대부분
의 연구에서 대조군과 비교 시 피험군에서 폐암으로 인한 
사망을 감소시키는데 실패하였다[5]. 후속으로 진행된 저
선량 흉부 컴퓨터단층촬영(computed 
tomography, CT)를 이용하여 오랜 흡
연력을 가진 폐암의 고위험군을 대상
으로 선별검사를 실시하면 완치 가능
한 상태의 조기 폐암 발견율을 높일 수 
있고 이는 폐암으로 인한 사망률을 낮
추는 것으로 이어질 수 있음이 확인됨
으로써 전 세계적으로 폐암의 고위험군
의 발견과 저선량 흉부 CT의 적용에 많
은 관심을 가지게 되었다[6]. 이후 국내
에서도 국가폐암검진 시범사업을 거쳐 
2019년 국가암검진 프로그램에 폐암검
진 프로그램을 도입하게 되었으며, 폐
암 발생의 고위험군, 즉 만 54세 이상 
만 74세 이하의 남녀 중 30갑년 이상
의 흡연력을 가진 흡연자를 대상으로 
2년 간격의 저선량 흉부 CT를 시행하
고 있다. 저선량 흉부 CT는 16열 이상
의 CT로 표준체중 수검자에서 방사선 
선량을 CTDIvol 3 mGy 이하로 촬영해
야 하며, 특정 교육을 이수한 영상의학
과 전문의에 의해 촬영을 관리 감독하
고 Lung Cancer Screening Reporting and Data System 
(Lung-RADS)에 근거한 판독을 시행하고 있다[7]. 발견된 
결절은 성상 및 크기, CT 시행시기에 따라 범주 1-4의 결
과로 분류하고, 이에 따라 침습적인 검사 혹은 CT 추적검
사 등의 추가조치 및 금연교육을 시행한다. 검진의 결과는 
이상소견 없음(범주 1), 양성 결절(범주 2), 경계성 결절(범
주 3), 폐암 의심(범주 4A) 또는 폐암 매우 의심(범주 4B 또
는 4X)의 범주로 나누어 보고된다. 2017년부터 2년간 시행
된 시범사업 기간 동안 약 13,000명이 저선량 흉부 CT를 
시행하였고, Lung-RADS에 근거한 판독 상 16%의 양성
률을 보였으며, 발견된 폐암 중 조기 폐암은 60%에 달하였
다. 이를 근거로, 저선량 흉부 CT를 이용한 폐암검진을 통
한 조기 발견으로 폐암으로 인한 사망률을 감소시킬 것으로 
기대되고 있다.
Screening of high risk group
 Low dose chest CT
Initial examination at clinics
- Chest CT with contrast enhancement (whenever possible)
- Complete history (include smoking and other risk factors)
- Physical examination and determine performance status
- Hematologic and blood chemical study
Lung biopsy
- Bronchoscopy study (routine FBS, radial/linear EBUS, navigation)
- CT-guided NAB





- Lung function test











Figure 1.  Initial diagnostic workflow for lung cancer at clinics. CT, computed tomography; FBS, fiberoptic 
bronchoscope; EBUS, endobronchial ultrasound; NAB, needle aspiration biopsy; VATS, video-assisted thora-
coscopic surgery; PET, positron emission tomography; MRI, magnetic resonance imaging; IHC, immunohisto-
chemical staining; NGS, next generation sequencing; PCR, polymerase chain reaction.
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2. 혈액의 선별 바이오마커
현재까지는 충분한 민감도, 특이도를 충족하는 폐암의 혈
액 종양표지자가 없어, 폐암의 선별검사로서 혈액 종양표지
자를 이용한 검사는 권고되지 않고 있으나, 혈액을 이용하는 
검사들은 상대적으로 간단하고, 신속하며, 비침습적으로 실
제 검진과 임상현장에서는 많이 시행되고 있다. 폐암에서 사
용되고 있는 대표적인 선별을 위한 혈액 종양표지자는 다음
과 같다. 
1)	Carcinoembryonic	antigen
대장암에서 흔히 사용되는 종양표지자이나, 유방암, 위암, 
췌장암, 간암, 폐암에서도 증가할 수 있다. 폐암에서는 일반
적으로 양성 예측율이 낮아 선별검사로 권고되지 않으나, 다
양한 연구에서 혈청 carcinoembryonic antigen (CEA) 수치
는 폐암의 예후와 재발 위험, 사망과 관련성을 높음을 보였
다. 그러나 CEA는 암 이외에도 흡연, 신부전, 췌장염, 만성폐
쇄성폐질환, 염증성장질환 등에서도 상승할 수 있으므로 해
석에 주의를 요한다(참고치: 비흡연자인 경우 0-3 ng/mL, 
흡연자인 경우 0-5 ng/mL) [8]. 
2)	Cytokeratin	19	fragment	21‑1
사이토 케라틴 19의 단편을 검출하는 것으로 비소세포
폐암, 특히 편평상피세포암에서 민감한 혈청 바이오마커로 
알려져 있다[9]. Cytokeratin 19 fragment 21-1 (CYFRA 
21-1)은 폐암 이외에도 간, 위, 대장, 유방, 자궁경부의 암에
서도 수치가 상승할 수 있다[8]. 폐암 진단에서 3.6 ng/mL 
의 cut-off 값을 사용하여, 52%의 민감도와 87%의 특이도
를 가진다고 알려져 있으며[10], CYFRA 21-1 수치가 높은 
경우 암의 진행 상태가 높고, 림프절 전이와 관련이 높은 것
으로 알려져 있다. 종양 이외에도 신기능장애 및 만성폐쇄성
폐질환, 간경변에서도 수치가 상승할 수 있어 해석에 주의
를 요한다[11]. 
3)	Squamous	cell	carcinoma‑related	antigen
단백질 분해 효소 억제제의 일종으로, CYFRA 21-1보다
는 비소세포암에서 덜 민감하나, 편평상피세포암에 대하여
는 우수한 특이성을 가지고 있다[9]. CEA 종양표지자는 흡
연에 영향을 받는 반면 squamous cell carcinoma-related 
antigen (SCC-Ag)은 영향을 받지 않는 것으로 알려져 있으
며, 과거 연구에서 CEA가 SCC-Ag보다 민감도가 높은 반
면, SCC-Ag가 특이도가 높은 것으로 알려져 있다[12,13]. 
폐암 이외에도, 자궁경부, 식도, 및 두경부 종양과 같은 다
른 편평종양 및 피부질환, 신부전과 같은 양성질환에서도 상
승할 수 있다.
4)	Neuron‑specific	enolase
신경내분비 기원의 종양 진단을 위한 바이오마커로 폐암 
중 소세포암과 관련이 있다. 과거 연구에서 소세포 폐암 중 
39-87%에서 neuron-specific enolase (NSE)의 증가를 보
고하였으며[14], NSE의 수치는 질병의 진행과 예후와 관련
이 있다.
5)	Pro‑gastrin‑releasing	peptide
뇌, 폐, 결장 및 신경 내분비 세포에서 주로 발견되는 물질
로, 소세포폐암에서 가장 민감하고 특이적인 종양표지자이
다. 일반적으로 pro-gastrin-releasing peptide (proGRP)
의 민감도가 NSE보다 높은 것으로 알려져 있다[15,16]. 
84 ng/L의 cut-off로 폐암 이외에도 갑상선수질암 및 신장
질환에서도 상승할 수 있다[9].
임상적으로 유용한 종양표지자의 양성률과 예측도는 폐암
의 조직학적 특징에 따라 다르다. 현재 폐암의 종양표지자 
측정에 대한 확립된 지침은 없으나, CEA, CYFRA 21-1, 
SCC-Ag, proGRP, NSE를 폐암의 예측에 포함할 수 있다. 
CEA, CYFRA 21-1, SCC-Ag는 비소세포폐암에 더 유용할 
수 있으며, NSE과 proGRP의 조합은 소세포폐암의 진단에 
유용할 수 있다. 다만 이러한 종양표지자의 사용은 비용적인 
측면을 고려해야 한다. 
조직진단법
폐암의 확인을 위한 조직학적 진단에 사용되는 검체로서
는 객담, 기관지세척액, 기관지폐포세척액 등의 탈락세포를 
이용하는 방법과 기관지 내시경검사, 세침흡인검사, 수술적 
절제 등의 폐장 내 병변으로부터 직접적인 세포 획득을 통
한 진단법이 있다. 조직검사는 폐암의 진단과 병기설정에 있
어 필수적인데, 이를 통하여 병기 및 조직학적 성상, 유전자 
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및 분자생물학적 성상에 맞는 항암치료를 할 수 있다. 이러
한 폐암의 조직학적 진단은 다시 비수술적인 조직검사와 수
술적인 조직검사로 나뉘는데, 기관지 내시경검사와 세침흡
인검사는 비수술적인 방법이며, 흉강경을 이용한 폐절제술
은 수술적 방법에 해당한다.
1. 내시경적 진단
기관지 내시경은 1897년 독일의 Gustav Killian이 처음 경
직성 기관지 내시경을 발명하였고, 이후 일본의 Ikeda가 굴
곡성 기관지 내시경을 발명함으로써 현재와 같이 널리 보급
되게 되었다. 기관지 내시경에는 굴곡성 기관지 내시경검사, 
투시유도 기관지 내시경검사, 기관지 초음파내시경, 내비게
이션을 이용한 기관지 내시경검사 및 현재 개발 중인 로봇 기
관지 내시경검사가 있다(Table 1). 원발성 병변의 위치가 중
심형 폐암일 경우 굴곡성 기관지 내시경이 많이 사용되며, 말
초 병변일 경우에는 투시유도 기관지 내시경, 방사형 기관지 
초음파내시경, 내비게이션 기관지 내시경을 사용할 수 있다. 
기관지 내시경 초음파 유도 하 세침흡인검사는 사용되는 탐
색자의 종류에 따라 다시 방사형 탐색자(radial probe) 기관지 
초음파내시경과 선형 탐색자(linear probe) 기관지 초음파내
시경으로 구분되는데, 방사형 탐색자는 말초 병변의 조직검
사에, 선형 탐색자는 중심 기관지 주변에 위치하는 림프선 조
직검사에 사용된다. 이러한 기관지 내시경 초음파 유도하 세
침흡인검사는 폐병변의 악성여부 진단에 있어서, 기존의 고
식적인 경기관지 세침흡인검사 및 조영 흉부 CT, 양전자 방
출 CT와 비교 시에 높은 민감도(92.3%)와 특이도(100%), 정
확도(98%)를 가지는 것으로 보고되고 있다[17,18]. 최근 국내 
Lee 등[19]이 보고한 바에 의하면 투시유도 기관지 내시경만 
행하였을 경우 diagnostic yield가 59.4%였으나 방사형 기관
지초음파를 같이 결합하여 사용했을 경우 diagnostic yield가 
72.9%까지 향상됨을 보고하였으며, 57개의 연구들을 메타분
석한 결과 방사형 기관지 초음파내시경의 diagnostic yield
는 70.6% (49.4-92.3%)였다[19,20]. 폐암의 임파선 전이가 
의심될 경우에는 선형 기관지 초음파내시경을 통해 전이 여
부를 확인할 수 있다[21]. 로봇 기관지내시경에는 Monarch 
Platform (Auris Health, Redwood City, CA, USA)과 Ion 
Endoluminal System (Intuitive, Sunnyvale, CA, USA)이 
있으며, 방사형 기관지초음파와 결합하여 diagnostic yield를 
높일 수 있을 것으로 기대된다[22].
2. 폐장 세침흡인법
폐암의 진단에 있어서, 세침흡인검사 시 다양한 영상의학
적 기법들을 활용하여 병변에 접근 가능한데, 주로 CT를 이
용한 경피적 생검법이 많이 이용되고 있다. CT 유도하 세침
흡인검사는 폐조직을 얻는데 가장 많이 사용되는 방법으로, 
진단의 정확도는 병변의 크기와 연관이 있지만, 일반적으로 
77%에서 94% 정도로 알려져 있다[21,23]. 몇몇 연구에서는 
1 cm 이하의 병변에서도 그 진단적 유용성이 보고되었지만, 
Table 1.  Types and roles of bronchoscopy
Type Role
Flexible bronchoscopy If the lung lesion is located within the bronchi, a biopsy is possible
Flouroscopy-guided bronchoscopy Biopsy is possible to peripheral lesions under fluoroscopic guidance
EBUS bronchoscopy
EBUS-TBNA Helpful for lymph node metastasis.
It enables biopsy while observing the lymph nodes or masses attached to the bronchial wall of the airways, mediastinum, 
   and lungs in real time with ultrasound.
Radial probe EBUS Possible to find lesions in the peripheral lesions by ultrasound in real time, but advanced training is required.
Diagnostic yield: 49.4% to 92.3%
Navigation bronchoscopy Possible to find a target lesion on a virtual screen in real time.
But, virtual road map does not accurately reflect the reality, and the price is high.
Diagnostic yield: 67% to 84%
Robotic bronchoscopy Can be combined with an existing ultrasonic bronchoscope and has the advantage of being easier to manipulate  
   bronchoscopy with joystick, but it is currently being studied.
EBUS, endobronchial ultrasound; TBNA, Transbronchial Needle Aspiration. 
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 일반적으로 2 cm 이상의 말초 폐결절에서 높은 진단 정확도
를 보인다[21]. 
폐의 세침흡인검사는 비교적 안전한 시술이지만, 종종 합
병증이 뒤따르게 된다. Heerink 등[24]에 의한 최근의 메
타분석연구에 따르면 경증의 합병증(특별한 처치가 불필요
한 경증의 기흉, 경증의 폐출혈, 일시적인 객혈)은 19.6%에
서, 중증의 합병증(중재적 처치가 필요한 중증의 기흉, 혈흉, 
공기색전증, 파종성 전이, 사망)은 4.4%에서 발생하는 것으
로 보고되었다. 이 중 가장 흔한 합병증은 기흉으로 전체 환
자의 18.8%에서 발생하였고, 뒤를 이어 폐출혈(6.4%), 객혈
(1.7%) 순으로 보고되었다. 또한 이 연구에서 이러한 합병증
은 병변이 작을수록, 세침이 통과하는 폐실질이 길수록 더 
많이 발생하는 것으로 보고하였다.
3. 수술적 진단법
흉강경 폐절제술은 4-8 cm 크기의 절개창과, 두 개의 0.5 
cm 크기의 포트, 그리고 늑간을 벌리지 않는 방법의 흉강수
술을 통칭한다. 1994년 McKenna [25]가 흉강경을 이용한 
폐엽절제술과 종격동 림프절절제술을 보고한 이후 흉강경
을 이용한 폐절제술은 폐암의 진단 및 조기 폐암의 수술적인 
치료 모두에 효과적인 방법으로 알려져 있는데 특히 종격동
하부림프절(inferior mediastinal lymph node), 대동맥폐동
맥창(aortopulmonary window lymph node), 대동맥주위림
프절(para-aortic lymph node)의 조직검사에 선호되는 방
법으로 동시에 위성 폐결절 및 흉막 또한 평가 가능한 장점
이 있다[26].
일반적으로 폐병변의 생검을 위한 수술적 제거는 크게 두 
가지 사항에서 고려되는데, 첫 번째는 수술 전 조직검사에서 
양성 소견을 보이지만, 임상적으로 악성이 강하게 의심될 경
우, 두 번째는 결절 자체가 수술 전 조직검사를 시도하지 않
고 바로 절제를 선택할 수 있을 정도로 충분히 높은 위험으
로 간주되는 경우이다. 악성이 의심될 경우 시행 의료기관별
로 차이는 있지만, 일반적으로 권장되고 있는 적응증은 1기 
비소세포암에서 폐엽절제술이 필요한 경우, 종양이 5-6 cm 
이하인 경우, 기관지성 폐암이 아닌 경우, 일측폐 환기를 견
딜 수 있는 경우로 제한되어 있다. 하지만 최근에는 그 적응
증이 확대되어가고 있고, 특히 5 cm 이상의 비소세포성폐암
에서도 효과적이라는 연구가 보고되고 있다[27]. 수술 후 경
과에 있어, 흉강경 폐절제술을 개흉술과 비교했을 때, 입원
기간, 수술 후 폐기능, 운동기능에 있어 우수한 결과를 보이
는 것으로 보고되고 있다. 특히 수술후의 통증의 측면에서
도, 경막외 마취 거치기간이나 마약성 진통제 및 경구진통
제의 사용량이 흉강경수술에서 유의하게 적은 것으로 보고
되었다. 수술합병증으로 가장 흔한 합병증은 지속적인 폐공
기 누출이며, 이는 폐의 장측 흉막에 손상이 있어 공기가 폐
에서 흉강으로 누출되는 경우인데, 대부분 5일 이내에 호전
되나, 7일 이상 지속 시 흉막유착술이 필요한 경우도 있다. 




 폐암의 진단은 크게 비소세포폐암과 소세포폐암을 포함
하는 신경내분비종양으로 나뉜다. 먼저, 비소세포폐암은 크
게 선암과 편평상피암으로 나눌 수 있는데, 이 둘을 구분
하는 염색은 TTF-1, napsin A와 p40이 있다. TTF-1 및 
napsin A는 선암의 표지자로써 이 두 마커 중 하나가 발현되
면 선암으로 진단한다. 편평상피암에는 이 두 마커가 발현하
지 않는다. p40의 경우는 편평상피암의 마커로써, 편평상피
암으로 진단하려면 종양 전체에 p40이 100% 강하게 발현되
어야 한다[28]. 간혹 분화가 나쁜 선암의 경우 p40을 발현할 
수 있지만, 이러한 경우 국소적으로나마 TTF-1이나 napsin 
A를 발현할 수 있으며, 점액에 대한 mucicarmine 등의 특
수염색에서 점액에 세포 두 개 이상에서 확인된다면 선암으
로 진단할 수 있다[29]. 또한, p40이 종양세포 전체에 강하
게 발현하지 않는다면, TTF-1과 napsin A가 음성이더라도 
분화가 나쁜 선암으로 보는 것이 적절하다고 생각된다. 소세
포폐암이 아니면서 모든 마커가 음성인 분화가 나쁜 비소세
포폐암의 경우 대세포 폐암으로 진단하며 이는 반드시 수술
적으로 절제된 조직에서만 가능한 진단이다. 
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신경내분비종양에는 전형적 카르시노이드(carcinoid), 비
정형 카르시노이드, 대세포 신경내분비 암종, 소세포폐암
이 포함된다[30]. 이들은 모두 신경내분비성 관련 염색인 
synaptophysin, chromogranin A, CD56 등에서 양성 소
견을 보이는 공통점을 가지며, 대세포 신경내분비 암종과 소
세포폐암의 경우 선암과 같이 TTF-1을 발현할 수 있다. 이
들의 감별은 조직학적 소견을 기반으로 우선적으로 이루어
지는데, 간혹 대세포 신경내분비 암종과 소세포폐암의 감별
이 어려운 경우 증식능을 알아보는 Ki67 염색을 한다면 소세
포폐암에서는 증식능이 거의 100%에 육박하는데 반해 대세
포 신경내분비 암종에서는 그보다 낮은 40-80% 정도를 보
이게 된다[31].
2. Companion diagnostics
진행성 폐암 진단 후 폐암의 유전자 변이를 확인하는 것
은 치료에 필수적이다. 2000년대 후반 Gefitinib을 시작으
로 폐암에서 표적치료제가 개발됨에 따라 수술적 치료가 불
가능한 진행성 폐암에서 적절한 치료의 표적물을 찾는 것은 
이제 폐암의 치료에서 필수적인 요건으로 되었다. Table 2
는 현재 National Comprehensive Cancer Network 가이
드라인에서 검사해야 할 분자진단 마커와 이에 대한 국내 빈
도 및 이에 대한 항암제를 나타낸 표이다[32]. 현재 우리나라 
의료현실에서 주로 사용 가능한 폐암의 분자 진단마커에는 
EGFR, ALK, ROS1, BRAF가 있으며, 이에 대한 드라이버 
돌연변이가 발견될 경우 이에 대한 경구 표적항암제를 일차
적으로 사용할 수 있다. 이러한 표적항암제는 주로 하루 한 
번 내지 두 번 먹는 형태이며, 부작용은 과거 전통적으로 사
용했던 백금계 항암약물보다 적고, 효과는 더 커서, 과거보
다 환자의 삶의 질이 많이 향상되었다. 그 외의 폐암 환자에 
대해서는 MET exon 14 skipping mutation과 RET을 조사
하여 각각의 환자에 맞는 표적항암제를 선택하게 된다. 표적 
항암제의 사용이 여의치 않을 경우에는 면역관문억제제를 
사용할 수 있으며, 이 경우 면역관문억제제의 바이오마커인 
tumor mutation burden, PD-1 (programmed cell death 
1, PDCD1), PD-L1 (programmed cell death 1 ligand 1, 
CD274)을 조사하게 된다. 하지만 tumor mutation burden 
측정은 비싸고, 종양내 이질성을 대표하지 못하는 한계가 
있기 때문에 일반적으로 PD-1, PD-L1을 측정하며, 측정
된 PD-1, PD-L1 발현정도가 높을수록 면역관문억제제
에 대한 효과가 좋을 것으로 기대한다[33,34]. CheckMate 
study, KEYNOTE study, OAK study, IMpower study는 
진행성 폐암환자에서 면역관문억제제가 기존 항암제보다 의
미 있게 무진행 생존기간과 총 생존기간이 증가하는 것을 
보여주었으며, PACIFIC trial은 3기 비소세포폐암 환자에서 
동시항암방사선 치료 후 durvalumab을 사용하였을 경우 의
미 있게 무진행 생존기간과 총 생존기간이 증가함을 보여주
었다. 최근에는 수술이 가능한 폐암 환자에서 수술 전 면역
관문억제제의 사용에 대한 효과를 보는 연구들이 진행되고 
있으며, 이에 대해 선행연구들은 긍정적인 효과를 보여, 후
속 연구들의 결과가 기대되고 있다[35,36].
3. 액상생검 
세포유리 DNA (cell-free DNA)는 혈액을 포함한 다양한 
체액 내에 돌아다니는 작은 DNA로 건강한 사람에서는 낮
은 범위의 농도(1-10 ng/mL)를 유지하나, 급성 외상, 뇌
경색, 이식, 감염, 암과 같은 다양한 생태 병리학적 현상에
서 증가할 수 있다. 특히 암 환자에서는 세포유리 DNA 중, 
종양으로부터 유래된 순환 종양 DNA (circulating tumor 
DNA)에서 원발 종양세포가 보유한 동일한 돌연변이를 발
Table 2.  Molecular marker of lung cancer mainly used in clinical practice
Molecular 
marker Prevalence in Korea Available medicine
EGFR 43% in     adenocarcinoma
Osimertinib, gefitinib, afatinib,  
   dacomitinib, erotinib
ALK 4% to 5% in     NSCLC
Alectinib, crizotinib, ceritinib,  
   brigatinib
ROS1 2% to 3% Crizotinib, Entrectinib, lorlatinib
BRAF 1.8% in     adenocarcinoma
Dabrafenib, trametinib,  
   vemurafenib
MET exon 14 1.0 % in     adenocarcinoma Capmatinib
RET 1% to 2% in     NSCLC Selpercatinib
PD-1/PD-L1 42% Pembrolizumab, atezolizumab,  
    nivolumab, ipilimumab, 
durvalumab
NSCLC, non-small cell lung cancer.
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견할 수 있다[37,38]. 액상생검(liquid biopsy) 기술은 악
성 고형암 환자의 말초혈액에서 종양세포로부터 방출되는 
유전자를 검사하는 방법으로 암세포의 다양한 유전적 변
화를 순환 종양 DNA, 순환 종양 세포, 엑소좀(exosome), 
microRNA 또는 tumor educated platelet을 이용하여 검
출하는 기술이다[37,39,40]. 국내에서 시행하는 고형암 액
상생검은 혈액 및 체액 검체에서 세포유리 DNA를 추출하
여, 순환 종양 DNA를 분석하는 검사로 악성종양의 치료
방침 결정 및 예후 판정에 도움을 줄 수 있으며, 폐암에서
도 사용되고 있다[41,42]. 폐암의 침습적 조직검사가 적지 
않은 확률로 합병증을 유발하고[20,23,43], 컨디션이 좋
지 않은 고령의 환자가 많아, 액상생검은 비침습적 방법으
로 안전하고, 반복적으로 검사할 수 있는 장점이 있다. 현
재 European Medicines Agency와 US Food and Drug 
Administration에서는 비소세포폐암 환자 중 epidermal 
growth factor receptor (EGFR) 돌연변이를 조직생검 체
취가 어려울 경우, 순환 종양 DNA 분석 기반으로 인정하였
으며[44], 국내에서도 EGFR 돌연변이를 혈액을 포함한 액
상생검 기법으로 진단하여 EGFR에 대한 표적치료제를 사
용할 수 있도록 요양급여를 인정하였다.
결론
이번 고찰을 통해 현재 폐암의 진단을 위해 의료현장에서 
쓰이고 있는 다양한 진단도구에 대하여 살펴보았다. 폐장 내 
종괴의 위치뿐 아니라 환자의 연령과 동반질환을 포함한 전
신적 상태, 복용하고 있는 약제 등에 따라 최선의 진단방법
이 무엇인지 시술을 선택하기 전에 고찰이 필요하다. 기술적 
진보에 의해 이러한 진단도구들은 계속 발전과 소멸을 지속
하고 있으나 폐암의 치료성적은 조기 발견, 나날이 개발되고 
있는 적절한 약제의 올바른 적용을 통해 획기적으로 향상되
고 있다. 이 논문에서 기술한 진단도구들은 현재 의료현장에
서 폐암의 진단과 치료 과정에 보편적으로 널리 사용되고 있
는 것들로서 적재 적소에 환자의 진료에 큰 도움이 될 수 있
는 방법을 신중히 선택하고 적용하는 것이 필요하다. 
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Peer Reviewers’ Commentary
이 논문은 폐암의 선별검사, 조직 진단과 치료에 이르는 전 과
정의 폐암 진단법들에 대해 임상의가 알아야 할 부분을 중심으
로 간결하고 체계적으로 기술하고 있다. 폐암은 국내 고형암 중 
남녀 모두에서 암 사망률 1위를 차지할 정도로 예후가 불량하
여 조기 진단이 매우 중요한 질환이다. 또한, 최근 개인 맞춤형 
치료가 자리 잡으면서 적절한 치료법 선택을 위한 새로운 폐암 
진단법들이 널리 이용되고 있다. 2019년부터 국가 폐암 검진 
사업이 시행되는 등 폐암 검사가 확대되고 다양화되는 현시점
에서, 이 논문은 아주 시의적절하게 의료 현장에서 임상의가 알
아야 할 폐암 진단법을 소개하고 있다. 이 논문은 임상의들이 
현재 사용하고 있는 개별 폐암 진단법들을 이해하고, 이를 적용
하는데 많은 도움이 될 것으로 판단된다.  
 
 [정리: 편집위원회]
